患者，女，汉族，43岁。2017年12月25日无明显诱因出现发热，最高体温39 °C，伴寒战、全身酸痛、乏力，皮肤及巩膜黄染，酱油色尿。当地医院诊断"再生障碍危象"，予以输血、抗感染、激素等治疗，体温恢复正常，但血红蛋白进行性降低。既往史：自幼患"高胆红素血症"，未进一步诊治。入院两周前曾诊断"泌尿系感染"，口服呋喃坦啶治疗后症状缓解。入院查体：营养状况良好，体温36.3 °C，贫血面容，全身皮肤巩膜轻度黄染，全身浅表淋巴结未触及肿大，心肺未见异常，肝脏肋缘下未触及，脾脏肋缘下两横指。血常规：WBC 24.72×10^9^/L，RBC 2.36×10^12^/L，HGB 74 g/L，PLT 278×10^9^/L，网织红细胞13.91%；总胆红素109 µmol/L，间接胆红素90.1 µmol/L，直接胆红素18.9µmol/L。EBV、CMV血清学检测均阴性，微小病毒B19 DNA阴性，体液免疫正常，自身免疫抗体阴性，蔗糖溶血试验阴性，酸溶血试验阴性，直接抗人球蛋白试验阴性，红细胞渗透脆性试验开始溶血浓度较正常对照高出0.10%；抗胆碱试验、HbA2测定、异丙醇试验、微量血红蛋白电泳、Hb H包涵体检测、变性珠蛋白小体检测、高铁血红蛋白还原试验、葡萄糖6-磷酸脱氢酶（G6PD）荧光斑点试验均阴性；α和β地中海贫血遗传突变筛查为阴性。骨髓象：粒系增生活跃，占0.495，红系增生极度活跃，球形红细胞占0.450，巨核细胞181个；外周血涂片球形红细胞占0.40。腹部B超：胆囊壁毛糙，脾大。患者母亲30年前因严重贫血、脾大接受脾切除术（不详），目前血常规正常。患者妹妹自幼巩膜轻度黄染，亦未进一步诊治，在患者起病后1个月也出现高热、畏寒、乏力等症状，在当地医院完善相关检查同样诊断为"再生障碍危象"，予以抗感染等治疗病情好转出院。临床诊断：遗传性球形红细胞增多症。对患者及其所有家族成员进行二代测序发现患者及母亲、妹妹均存在SPTB（exon8:c.764-1G\>C）突变，经Sanger测序验证结果一致（[图1](#figure1){ref-type="fig"}）。查阅NIH及gene-bank该基因突变位点目前尚无报道。
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